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RESUMEN 
 
El estudio de los polimorfismos de las regiones hipervariables I y II del ADN mitocondrial se ha convertido en 
una herramienta invaluable para la ciencia forense, permitiendo el análisis de material biológico exiguo, así 
como la filiación biológica por línea materna. Con el objetivo de analizar la diversidad genética de las regiones 
HVI y HVII del genoma mitocondrial en la población de Maracaibo, estado Zulia, se eligieron 50 individuos, 
cuyos ADN se amplificaron mediante la reacción en cadena de la polimerasa, se secuenciaron las regiones 
hipervariables mediante método de Sanger y los fragmentos se separaron por electroforesis capilar y fueron 
reportadas las diferencias con respecto a la secuencia de referencia de Cambridge. La diversidad genética de 
ambas regiones fue de 0,9837 ± 0,0084, la diversidad nucleotídica de 0,020001 ± 0,010201, la media de las 
diferencias por parejas 12,160816 ± 5,588550, el poder de discriminación 0,9640 y la probabilidad de 
coincidencia al azar 0,0360. Estos resultados determinaron que los haplogrupos observados en las muestras 
analizadas correspondieran a Amerindios 68% (A 32% B 18%, C 4% y D 14%), Africanos 20% (L 20%), 
Europeos 8 % (H 2%, K 2% U 2%, W 2%) y Asiáticos 2% (N 2%). Los datos demuestran que los 
polimorfismos en las regiones HVI y HVII son suficientemente informativos como para ser utilizados en la 
casuística forense. 
 
PALABRAS CLAVE: ADN mitocondrial, regiones hipervariables, región control, identificación humana, 
población venezolana. 
 
ABSTRACT 
 
The study of the polymorphisms of hypervariable regions I and II of mitochondrial DNA, has become an 
invaluable tool for forensic science due to features like its exclusively maternal inheritance, allowing the 
analysis of meager biological material, as well as biological matrilineal descent. In order to analyze the genetic 
diversity of HVI and HVII regions of the mitochondrial genome in the population of Maracaibo, Zulia state, 
DNA samples from 50 persons were randomly selected, and hypervariable regions were amplified by 
polymerase chain reaction, subsequently sequenced by Sanger method and the fragments were separated by 
capillary electrophoresis; the differences were reported with respect to the Cambridge reference sequence. The 
genetic diversity of both regions was 0.9837 ± 0.0084, the nucleotide diversity 0.020001 ± 0.010201, Mean 
number of pairwise differences 12.160816 ± 5.588550, the power of discrimination 0.9640 and the random 
match probability of 0.0360. These results determined thathe haplogroups observed in the samples analyzed 
corresponded to Amerindian 68% (A 32% B 18%, C 4% and D 14%), Africans (L 20%), Europe 8 % (H 2%, K 
2% U 2%, W 2%) and Asian (N 2%). The data generated from this study indicate that polymorphisms in the 
regions HVI and HVII are sufficiently informative to be used in forensic identification. 
 
KEY WORDS: Mitochondrial DNA, hypervariable regions, control region, forensic identification, Venezuelan 
population. 
 
INTRODUCCIÓN 
 
Para la genética forense la secuencia del 
genoma mitocondrial (ADNmt) tiene especial 
interés debido a las características particulares 
que esta posee: herencia exclusamente materna, 
alto número de copias, alta tasa de mutación y 
heteroplasmia, características que permiten la 
obtención y análisis del ADNmt de 
prácticamente cualquier vestigio orgánico 
reciente o de larga data, así como trazas de 
evidencias biológicas altamente degradadas, 
pudiéndose lograr la comparación de muestras 
dubitadas e indubitadas, permitiendo la 
resolución de vínculos biológicos complejos, que 
mediante la utilización de otras estrategias 
moleculares no sería posible (Ovchinnikov et al. 
2016).  
 
Una región en específico, la región control, 
ha sido ampliamente estudiada en el campo 
forense, ya que en esta región se encuentra la 
mayor variabilidad interpersonal debido a que las 
secuencias entre individuos no relacionados de 
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una población, generalmente varían entre 1% a 
2% (Micah y Stephen 2001), esto a causa de no 
estar involucrada en la codificación de un 
producto génico, acumulando mutaciones con 
una frecuencia de 5 a 10 veces más que el resto 
del ADNmt (Aquadro y Greenberg 1983), consta 
de 1.121 pb, desde la posición 16.024 hasta la 
16.569 continuando desde la posición 1 hasta la 
576 (Ruiz-Pesini et al. 2007). 
 
En ella se encuentran dos regiones donde se 
concentran la mayor cantidad de cambios 
nucleotídicos, la región hipervariable 1 (HVI) 
que abarca las posiciones 16.024 a la 16.365 y la 
región hipervariable 2 (HVII) que va desde la 
posición 73 a la 340 (Parson et al. 2014). 
 
El tipo de mutación más común en ambas 
regiones es la puntual, con una frecuencia de 40 
veces de tipo transición (sustitución de una base 
púrica por otra púrica o pirimidínica por 
pirimidínica) a una de tipo transversión (cambio 
de una base nucleotídica púrica por pirimidínica 
o viceversa) y pequeñas inserciones y deleciones 
en regiones homopoliméricas (poliC) presentes 
en ambas regiones hipervariables (Carracedo et 
al. 2000, Tully et al. 2001). 
 
Por otro lado, esta región ha sido 
ampliamente analizada en el campo de la 
antropología molecular, ya que en ella existen 
variantes nucleotídicas que son características de 
muchos haplogrupos poblacionales. La 
aplicación de este tipo de estudios en muestras de 
diferentes continentes, reveló la existencia de 
localizaciones geográficas de los haplogrupos 
mitocondriales, de manera que podían 
distinguirse grupos exclusivamente africanos, 
europeos y asiáticos respectivamente, esta 
característica ha resultado ser de extrema utilidad 
para la inferencia de patrones migratorios dentro 
y fuera de cada continente (Behar et al. 2008). 
 
El objetivo de este trabajo fue analizar la 
diversidad genética de las regiones HVI y HVII a 
través de la secuenciación nucleotídica del 
ADNmt en una muestra de la población de 
Maracaibo. 
 
MATERIALES Y MÉTODOS 
 
Población y muestra 
 
La muestra estuvo comprendida por 50 
individuos, sin relación de parentesco aparente, 
residentes en la ciudad de Maracaibo, estado 
Zulia, Venezuela, cuya madre y abuela materna 
nacieron en esta misma ciudad, las muestras 
fueron seleccionadas independientemente de la 
edad y sexo de los individuos. 
Extracción de ADN, amplificación mediante 
PCR y caracterización por electroforesis 
capilar 
 
El ADN de cada muestra sanguínea se extrajo 
previamente mediante la técnica Salting Out 
modificada (Miller et al. 1988), se amplificaron a 
través de la PCR (del inglés, Polymerase Chain 
Reaction) y por separado las regiones HVI 
(nucleótidos 16.024 a 16.365) y HVII 
(nucleótidos 72 a 340) del ADNmt. La mezcla de 
la PCR estuvo constituida por: 10 μL de buffer 
Taq polimerasa 10X; 1,5 μL MgCl2 (1,5 mM); 1 
μL dNTPs (0,2 mM); 0,4 μL Taq polimerasa (0,5 
unidades); 28,1 μL de Agua; 2 μL (15 pmol) de 
cada iniciador (Lander et al. 2008), en conjunto 
con 1 ng de ADN genómico en un volumen final 
de 50 μL. Las condiciones de amplificación de la 
PCR fueron: 95°C 11 min; 94°C 45 s; 50°C 
(iniciadores HVI) 55ºC (iniciadores HVII) 1 min; 
72°C 5 min 30 s; 30 veces al paso 2; 72°C 45 s; 
4°C. 
 
Los productos amplificados fueron 
purificados mediante el estuche comercial 
Wizard® PCR Preps DNA Purification System 
(Promega), luego fueron secuenciados mediante 
el estuche BigDye v3.1 Ready Reaction (Applied 
Biosystems), las muestras secuenciadas fueron 
purificadas utilizando Wizard® MagneSil® 
Sequencing Reaction Clean-Up System 
(Promega). Las muestras ya purificadas fueron 
caracterizadas en el equipo semiautomatizado 
ABI PRISM® 310 Genetic Analyzer (Applied 
Biosystems), el cual se acondicionó previamente 
utilizando POP-6 (del inglés, Performance 
Optimized Polymer 6) y capilar de secuenciación 
de 61 cm de longitud por 50 μm de diámetro, 
bajo los siguientes parámetros de corrida: 
Tiempo de inyección: 50 s, temperatura 50ºC y 
tiempo de corrida para HVI de 90 min y HVII 70 
min. Los datos crudos de la secuenciación se 
analizaron con el programa Sequencing Analysis 
(Applied Biosystem), luego, se procedió a la 
correspondiente edición con el programa 
Sequence Scanner de Applied Biosystem versión 
1.0. 
 
Finalmente se procedió a la comparación de 
los fragmentos secuenciados con la secuencia 
nucleotídica de referencia rCRS (GenBank 
NC_001807), utilizando el software Staden 
Package v2.0.0b9 (Staden et al. 2000), los 
haplogrupos fueron asignados mediante el 
software on-line mtDNAmanager (Lee et al. 
2008). 
 
Los parámetros estadísticos frecuencia 
haplotípica, diversidad génica, poder de 
discriminación y poder de coincidencia al azar se 
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calcularon mediante las correspondientes 
fórmulas matemáticas:  
 
Frecuencia de haplotípica:  Donde  
son las veces en una muestra que contiene  
secuencias.  
 
Diversidad génica:  
 
 
 
Donde  es la diversidad genética,  es el 
número de copias de genes en la muestra  es el 
número de haplotipos y  es la frecuencia del 
iésimo haplotipo en la muestra (Nei y Tajima 
1981).  
 
Probabilidad de coincidencia al azar: 
 
 
 
Donde  es el número de distintos haplotipos 
observados en la muestra y  es la frecuencia de 
cada haplotipo mitocondrial (Stoneking et al. 
1991).  
 
Poder de discriminación: 
 
 
 
Donde  es el número de distintos haplotipos 
observados en la muestra y  es la frecuencia de 
cada haplotipo mitocondrial.  
El resto de los análisis estadísticos fueron 
realizados con el programa Arlequin versión 
3.11. (Excoffier et al. 2005). Los datos 
estadísticos se realizaron sin tomar en cuenta las 
regiones homopoliméricas (entre las posiciones 
303 y 315 y entre 16.183 y 16.194) (Carracedo et 
al. 2000, Tully et al. 2001). 
 
La presente investigación se realizó siguiendo 
los lineamientos de la Sociedad Internacional de 
Genética Forense (SIGF) para la caracterización 
del ADNmt (Carracedo et al. 2000). 
 
RESULTADOS Y DISCUSIÓN 
 
En las muestras analizadas la diversidad 
haplotípica combinando ambas regiones 
hipervariables fue 0,9837 ± 0,0084, similar a los 
datos publicados en la población de Caracas 
(Lander et al. 2008). La región HVI mostró una 
diversidad de 0,9804 ± 0,0096 (Tabla 1), 
superando al promedio de 0,9566 ± 0,003 de las 
poblaciones suramericanas (rango de nucleótidos 
considerados en estas poblaciones 16.090-
16.365) (Salas et al. 2009), mientras que el grupo 
hispano de los Estados Unidos de América se 
encontró una diversidad de 0,9974, siendo más 
alta que los grupos caucásicos y afroamericanos 
(Just et al. 2015). La región HVII mostró una 
diversidad haplotípica menor a la región HVI 
(0,9167 ± 0,0271) (Tabla 1), esto se debe 
probablemente, a la mayor presencia de puntos 
calientes mutacionales en la región HVI (Meyer 
et al. 1999). 
 
Tabla 1. Parámetros estadísticos determinados en las regiones HVI y HVII excluyendo las regiones homopoliméricas 
(entre las posiciones 303 y 315 y entre 16.183 y 16.194). 
 
Características HVI HVII HVI+HVII 
Haplotipos 37 27 38 
Número de sitos polimórficos 58 40 98 
La media de las diferencias por 
parejas 
7,395918 ± 3,516867 4,835102 ± 2,399533 12,160816 ± 5,588550 
Diversidad haplotípica 0,9804 ± 0,0096 0,9167 ± 0,0271 0,9837 ± 0,0084 
Diversidad nucleotídica 0,021689 ± 0,011445 0,018384 ± 0,010125 0,020001 ± 0,010201 
Poder de discriminación 0,9608 0,8984 0,9640 
Probabilidad de coincidencia al azar 0,0392 0,1016 0,0360 
Transiciones 241 214 455 
Transversiones 16 13 29 
Inserciones 0 1 1 
Deleciones 0 11 11 
Total 257 239 496 
 
Otro parámetro importante es la probabilidad 
de coincidencia al azar (PCA), la cual fue de 
0,0360 (Tabla 1), de las dos regiones 
polimórficas la que mostró menor PCA fue la 
región HVI con 0,0392, mientras que la región 
HVII mostró ser 0,1016. La PCA guarda estrecha 
relación con el poder de discriminación, el cual 
lógicamente fue mayor en la región HVI 0,9608 
contra 0,8984 de la región HVII, esto indica que 
la diversidad genética de la población 
indudablemente está presente en la región HVI, 
lo que sugiere que en primera instancia se podría 
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recurrir al análisis de la región HVI en casos 
donde exista un gran número de evidencias o 
individuos a vincular por linaje materno 
realizando el análisis de la región HVII donde 
haya concordancia y poder así estimar una 
adecuada y valedera probabilidad de inclusión 
dentro del grupo familiar. 
 
Los haplotipos más comunes considerando 
ambas regiones fueron 73G-146T-153A-235G-
263G-16111T-16223T-16290T-16319A-16362C 
y 73G-263G-16183C-16217C (sin considerar la 
región PoliC) presentes en cuatro muestras 
respectivamente, con una frecuencia haplotípica 
de 0,08 (Tabla 2), el primer haplotipo 
corresponde al haplogrupo A2 y concuerda con 
una muestra de las 9.294 que están presentes en 
la base de datos de mtDNAmanager (PCA de 
0,0294) (Lee et al. 2008), distribuidas dentro del 
conjunto nombrado como “Admixed” que 
incluye la población Venezuela, mientras que 
para el segundo haplotipo se encontraron 396 
concordancias, indicando que el primer haplotipo 
es característico de la población venezolana, 
mientras que el segundo haplotipo se encuentra 
con mayor frecuencia en las poblaciones 
mundiales. 
 
 
Tabla 2. Haplotipos mitocondriales de las regiones hipervariables I y II de individuos de la ciudad de Maracaibo, 
Venezuela. 
 
M Hg HVII (72-340) HVI (16.024-16.365) 
MBO01 A 
73G, 146C, 152C, 153G, 214G, 235G, 263G, 
309.1C, 309.2C, 315.1C 
16111T, 16223T, 16290T, 16319A 
MBO02 A2 
73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 309.2C, 
315.1C 
16111T, 16223T, 16290T, 16319A, 16362C 
MBO03 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16111T, 16213A, 16223T, 16245T, 
16290T, 16319A, 16362C 
MBO04 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16111T, 16223T, 16266T, 16290T, 
16319A, 16362C 
MBO05 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16111T, 16129A, 16223T, 16290T, 
16319A, 16362C 
MBO06 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 16111T, 16223T, 16290T, 16319A, 16362C 
MBO07 A2 
73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 309.2C, 
315.2C 
16111T, 16129A, 16223T, 16290T, 
16319A, 16362C 
MBO08 A2 
73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 309.2C, 
315.1C 
16111T, 16223T, 16290T, 16319A, 16362C 
MBO09 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16092C, 16111T, 16223T, 16290T, 
16319A, 16362C 
MBO10 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16111T, 16129A, 16223T, 16290T, 
16319A, 16362C 
MBO11 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 16111T, 16223T, 16290T, 16319A, 16362C 
MBO12 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16111T, 16213A, 6223T,16290T, 16319A, 
16362C 
MBO13 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16111T, 16213A, 16223T, 16290T, 
16319A, 16362C 
MBO14 A2 73G, 146C, 153G, 235G, 263G, 315.1C 
16111T, 16223T, 16290T, 16319A, 
16359C, 16362C 
MBO15 A2 146C, 235G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16111T, 16192T, 16223T, 16290T, 
16319A, 16362C 
MBO16 A2 73G, 146C, 153G, 215G, 235G, 263G, 315.1C 16111T, 16223T, 16290T, 16319A, 16362C 
MBO17 B4 73G, 263G, 309.1C, 309.2C, 315.1C 16183C, 16189C, 16193.1C, 16217C 
MBO18 B4 73G, 263G, 309.1C, 309.2C, 315.1C 
16217C, 16182C, 16183C, 16189C, 
16193.1C 
MBO19 B4 73G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16217C, 16183C, 16182C, 16189C, 
16193.1C 
MBO20 B4 
73G, 131C, 183G, 263G, 309.1C, 309.2C, 
315.1C 
16166G, 16183C, 16189C, 16193.1C, 
16217C 
MBO21 B4 73G, 263G, 309.1C, 309.2C, 315.1C 16183C, 16189C, 16193.1C, 16217C 
MBO22 B4 73G, 263G, 309.1C, 309.2C, 315.1C 16183C, 16189C, 16193.1C, 16217C 
MBO23 B4 
73G, 131C, 183G, 263G, 309.1C, 309.2C, 
315.1C 
16166G, 16167T, 16183C, 16189C, 
16193.1C, 16217C, 16361A 
MBO24 B4 73G, 263G, 309.1C, 309.2C, 315.1C 
16217C, 16193.1C, 16193.2C, 16189C, 
16183C 
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Cont. Tabla 2.  
 
M Hg HVII (72-340) HVI (16.024-16.365) 
MBO25 B4 73G, 195C, 263G, 315.1C 
16148T, 16183C, 16189C, 16193.1C, 
16217C 
MBO26 C1 
73G, 115C, 116d, 152C, 249d, 263G, 290d, 
291d, 309.1C, 309.2C, 315.1C 
16179T, 16223T, 16298C, 16325C, 16327T 
MBO27 C1 
73G, 115d, 119C, 249d, 263G, 290d, 291d, 
309.1C, 315.1C 
16075C, 16223T, 16298C, 16325C, 16327T 
MBO28 D1 73G, 152C, 155C, 263G, 315.1C 
16183C, 16189C, 16193.1C, 16223T, 
16311C, 16325C, 16362C 
MBO29 D1 73G, 195C, 263G, 315.1C 16223T, 16325C, 16362C 
MBO30 D1 73G, 152C, 263G, 315.1C 
16092C, 16142T, 16223T, 16274A, 
16311C, 16325C, 16362C 
MBO31 D1 73G, 263G, 309.1C, 315.1C 
16176T, 16223T, 16261T, 16325C, 
16362C 
MBO32 
D4c 
D4h3 
73G, 152C, 263G, 309.1C, 315.1C 
16187T, 16203G, 16223T, 16241G, 
16245T, 16301T, 16319A, 16342C, 
16362C 
MBO33 
D4c 
D4h3 
73G, 152C, 263G, 309.1C, 315.1C 
16187T, 16203G, 16223T, 16241G, 
16245T, 16301T, 16319A, 16342C, 
16362C 
MBO34 
D4c 
D4h3 
73G, 152C, 263G, 309.1C, 315.1C 
16187T, 16203G, 16223T, 16241G, 
16245T, 16301T, 16319A, 16342C, 
16362C 
MBO35 H5 263G, 315.1C 16209C, 16304C 
MBO36 K1a 73G, 263G, 309.1C, 315.1C 16093C, 16167T, 16224C, 16311C 
MBO37 L0a1b 
93G, 95C, 185A, 189G, 236C, 247A, 263G, 
309.1C, 315.1C 
16129A, 16148T, 16168T, 
16172C,16187T, 16188G, 16189C, 
16223T, 16230G,16278T, 16293G, 
16311C, 16320T 
MBO38 L1b1 
73G, 152C, 182T, 185T, 189G, 195C, 247A, 
263G, 315.1C 
16126C, 16187T, 16189C, 16223T, 
16264T, 16270T, 16278T, 16311C 
MBO39 L1c 
73G, 89C, 93G, 95C, 152C, 182T, 186A, 189C, 
236C, 247A, 263G, 297G, 315.1C, 316A 
16129A, 16189C, 16223T, 16274A, 
16278T, 16293G, 16294T, 16311C 
MBO40 L1c 
73G, 89C, 93G, 95C, 152C, 182T, 186A, 189C, 
236C, 247A, 263G, 297G, 309.1C, 315.1C, 
316A 
16129A, 16189C, 16274A, 16278T, 
16293G, 16294T, 16311C, 16360T 
MBO41 L1c3b 
73G, 151T, 152C, 182T, 186A, 189C, 247A, 
263G, 315.1C, 316A 
16086C, 16104T, 16129A, 16187T, 
16188T, 16189C, 16223T, 16278T, 
16293G, 16294T, 16301G, 16311C, 
16360T 
MBO42 L3b 73G, 263G, 315.1C 
16124C, 16186T, 16223T, 16278T, 
16291T, 16362C 
MBO43 L3b1b 73G, 151T, 152C, 263G, 315.1C 
16124C, 16223T, 16234T, 16278T, 
16362C 
MBO44 L3b1b 
89C, 105.1C, 106C, 111C, 146C, 152C, 153G, 
198T, 235G, 309.1C, 315.1C 
16111T, 16223T, 16234T, 16290T, 
16319A, 16360T, 16362C 
MBO45 L3e3 73G, 150T, 195C, 263G, 315.1C 16093C, 16148T, 16223T, 16265T 
MBO46 L4b1 73G, 150T, 199C, 204C, 249A, 263G, 315.1C, 
16179T, 16183C, 16189C, 16193.1C, 
16223T, 16239T, 16311C, 16362C 
MBO47 N1b 73G, 152C, 263G, 309.1C, 315.1C 16145A, 16176G, 16223T, 16311C 
MBO48 U4a3 73G, 195C, 247A, 263G, 315.1C 16265G, 16356C, 16362C 
MBO49 W3 
73G, 189G, 194T, 195C, 199C, 204C, 207A, 
263G, 315.1C 
16223T, 16292T, 16362C 
MBO50 ? 73G, 151T, 249d, 263A, 290d, 291d, 315.1C 
16051G, 16086C, 16129A, 16223T, 
16325C, 16327T 
M: Muestra, Hg: Haplogrupo. 
 
El haplotipo más común para la región HVI 
fue 16111T-16223T-16290T-16319A-16362C 
presente en cinco muestras en este estudio (Tabla 
2), mientras que en la región HVII el haplotipo 
más común fue 73G-146C-153G-235G-263G 
presente en 12 muestras (Tabla 2), lo que explica 
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el 0,1016 de PCA hallado en esta región 
polimórfica, en este caso solo la presencia de los 
polimorfismos 146C y 235G constituyen el 
haplogrupo A, por lo que las muestras pueden 
presentar mayor diversidad y aun así ser 
clasificadas dentro de este haplogrupo (Allard et 
al. 2006). 
 
La diversidad nucleotídica que arrojo la 
población de Maracaibo fue de 0,020001 ± 
0,010201 (Tala 1) similar a las publicadas en Rio 
de Janeiro, Brasil con 0,010 (Bernardo et al. 
2014), al igual que la diversidad haplotípica la 
región HVI mostró una diversidad nucleotídica 
mayor con 0,021689 ± 0,011445 (Tala1). 
 
Es importante destacar que la diversidad 
nucleotídica está influenciada por el número de 
nucleótidos considerados para cada región 
polimórfica y por la media de las diferencias por 
parejas, parámetro estadístico que refleja un 
promedio diferencias nucleotídicas entre cada 
una de las muestras, en el caso de Maracaibo 
considerando ambas regiones polimórficas esta 
mostró ser de 12,160816 ± 5,588550 (Tabla 1) 
nucleótidos diferentes entre una muestra y otra, 
estos valores son notablemente mayores a las 
poblaciones europeas de Austria con 9,320 
(Brandstätter et al. 2007), Italia con 7,951 (Bini 
et al. 2003), Portugal con 7,948 (Lima et al. 
2004) y Alemania con 7,600 (Poetsch et al. 
2003), y solo superada o igualada por 
poblaciones que consideran la región control en 
su totalidad entre ellas el norte de Argentina con 
una media de 15,530 (Bobillo et al. 2010) e 
hispanos en E.U.A con 16,830 (Saunier et al. 
2008), lo cual demuestra que las poblaciones de 
Maracaibo y Caracas (Lander et al. 2008) poseen 
abundante diversidad mitocondrial, por lo cual el 
uso de polimorfismos mitocondriales como 
estrategia de identificación humana es 
incuestionable en la población venezolana. 
 
Con relación a los polimorfismos, los 
cambios nucleotídicos más recurrentes 
combinando ambas regiones polimórficas fueron 
las transiciones, en la región HVII el cambio más 
común fue A>G a expensas de las posiciones 
263G, 73G, 235G, 153G y 189G, mientras en la 
región HVI el cambio nucleotídico más común 
fue C>T a expensas de las posiciones 
nucleotídicas 16223T, 16111T, 16290T, 16278T 
y 16187T (Tabla 2). La transversión tipo A>C 
fue la más común combinando ambas regiones 
producto del cambio en el nucleótido 16183C en 
once muestras, esta transversión es igualmente 
común en la población hispana estudiada por 
Budowle y colaboradores (Budowle et al. 1999), 
presente en 9 individuos de los 99 estudiados.  
 
Seis sustituciones están presentes en la 
muestra de la población de Maracaibo, cinco de 
las cuales están ubicadas en la región HVII 
(93A>C MBO39, 105.1C MBO44, 115d 
MBO27, 116d MBO26 y 155T>C MBO28) 
(Tabla 2) no han sido reportadas en la base de 
datos MITOMAP (última revisión, agosto 2017), 
la cual alberga todos los polimorfismos presentes 
en el ADNmt (incluyendo la región control) que 
se han reportado en las diversas poblaciones. Una 
variante la 115d fue reportada por Lander et al. 
(2008) en la población de Caracas en tres 
muestras pertenecientes al haplogrupo C1, lo que 
podría indicar la presencia de polimorfismos 
exclusivos de la población venezolana. 
 
En referencia a los haplogrupos de las 
muestras, en primer lugar está comprendido por 
el grupo étnico amerindio con el 68% del total de 
los haplogrupos, correspondientes al 32% del 
haplogrupo A, 4% del haplogrupo C y 14% del 
haplogrupo D, los haplogrupos C y D son los 
más antiguos que llegaron en la primera oleada 
de migración al continente americano desde Asia 
por el estrecho de Bering y el 18% restante 
pertenecen al haplogrupo B que llegó al 
continente en la segunda oleada migratoria 
(Wallace 1995). La muestra denotada como 
haplotipo (?) coincidiría con el subgrupo C1 si 
presentara el polimorfismo16298T>C (Tabla 2), 
en este caso se pone de manifiesto una de las 
limitantes de considerar el uso exclusivo de las 
regiones hipervariables en las bases de datos 
poblacionales, no se estarían tomando en cuenta 
polimorfismos fuera de estas regiones que 
ayudarían a resolver la asignación de 
haplogrupos y macrohaplogrupos, por lo que la 
amplificación completa de la región control 
proporcionaría mayor resolución, así como, 
evitaría la ocurrencia de los llamados haplotipos 
quiméricos (haplotipos de la región HVI de una 
muestra y HVII de otra muestra o viceversa 
presentadas como una) tal y como lo propone la 
SIGF (Parson et al. 2014). 
 
El porcentaje de haplogrupos amerindios en 
este estudio, concuerdan con estudios realizados 
en poblaciones latinoamericanas, en Argentina, 
por ejemplo con 338 muestras provenientes del 
norte, centro y sur del país, encontrándose que 
los haplogrupos amerindios alcanzaban más del 
60% del total de muestras (Bobillo et al. 2010), 
mientras que en Centroamérica, específicamente 
en El Salvador, la presencia de haplogrupos 
amerindios fue contundente, con el haplogrupo 
A2 presente en el 91% de los individuos 
analizados (Salas et al. 2009). 
 
En segundo lugar están presentes los 
haplogrupos africanos L0, L1, L3 y L4, datos que 
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contrastan a los generados por los estudios de 
Pineda et al. en los STRs autosómicos y Borjas et 
al. (2008) en STRs del cromosoma Y, donde se 
menciona que Maracaibo está conformada 
principalmente por un componente europeo, y en 
segundo lugar, por el componente amerindio con 
evidencia insignificante de la presencia africana, 
lo cual indica que el componente africano en la 
ciudad de Maracaibo se debe a un patrón de 
unión entre los individuos, compuesto casi 
exclusivamente por un conjunto de “madres 
africanas” lo que explica así el origen del 20% de 
los haplogrupos africanos obtenidos en esta 
investigación y la ausencia de este componente 
en el cromosoma Y (Martínez et al. 2007, Borjas 
et al. 2008). La presencia de componente 
africano en Maracaibo puede deberse a que los 
africanos traídos como esclavos se asentaron 
principalmente en las tierras de Gibraltar al sur 
del estado Zulia, dada las potencialidades de 
estas tierras para cultivo, siendo viable el acceso 
de ellos hacia Maracaibo por tierra o mediante 
embarcaciones marítimas (Martínez 1988). En 
tercer lugar, con un 8% del total de los 
haplogrupos está presente el componente 
europeo definido por lo haplogrupos H, K, U y 
W. 
 
CONCLUSIÓN 
 
Los datos derivados de esta investigación han 
permitido la creación de una base de datos de 
secuencias polimórficas de las regiones 
hipervariables I y II del ADNmt en una muestra 
de la población de Maracaibo, además de 
demostrar que las regiones HVI y HVII son lo 
suficientemente informativas para considerar su 
empleo como estrategia en la identificación 
humana, además de ello, el presente estudio abre 
la posibilidad de crear en el futuro un banco de 
datos dinámico con aplicación criminal o social, 
estableciendo la aplicación criminal mediante la 
comparación de haplotipos obtenidos de 
evidencias biológicas provenientes de un hecho 
punible (ataque sexual, homicidios, entre otros) 
con los perfiles almacenados en base de datos, 
pertenecientes a la población general de 
Maracaibo, delincuentes, sospechosos de un 
delito o de evidencias de la escena de un crimen, 
mientras que la aplicación social comprende la 
comparación de los perfiles de personas 
desaparecidas o individuos que ejercen una 
profesión riesgosa, siendo una herramienta 
invaluable para la ciencia forense del país. 
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